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Badania Molekularne w diagnostyce nieptodnosci — czes$¢ 1 (odcinek 30/2011)

Czym jest nieptodnos¢?

Wediug Swiatowej Organizacji Zdrowia (WHO) nieptodnos$é to stan
chorobowy okreslany jako niemoznos¢ zajScia w cigze pomimo
regularnego wspotzycia piciowego przez okres 12 miesiecy bez
stosowania $rodkow antykoncepcyjnych. Pamietajmy jednak, ze
w praktyce pojecie to jest znacznie szersze, gdyz udane
zaplodnienie nie determinuje szczesliwego rozwigzania cigzy.
Obecnie problem ten dotyczy ok. 16 % par w wieku rozrodczym.
Istotng  przyczyng wystepowania nieptodnosci jest nasz profil
genetyczny. Niekorzystny wariant sekwencji gendw zwigzanych
z procesami wptywajacymi na zdolno$ci reprodukcyjne prowadzi do
zwigkszonego ryzyka wystapienia zaburzen, a nawet catkowicie
uniemozliwia posiadanie potomstwa. Wspdtczesna diagnostyka
postugujac sie narzedziami biologii molekularnej pozwala okresli¢
czy nieptodnos¢ moze byé skutkiem wystepowania niekorzystnych
wariantéw genéw.

Badanie zmian w genie CFTR

Zmiany sekwencji (mutacje) w genie CFTR zlokalizowanym na
chromosomie 7 sg przyczyng rozwoju choroby mukowiscydozy.
Szerokie spektrum objawow mukowiscydozy jest wywotane
produkcjg w organizmie zbyt lepkiej wydzieliny we wszystkich
narzadach posiadajacych gruczoly $luzowe. Ze strony uktadu
rozrodczego kobiety dochodzi do produkcji zbyt gestego $luzu szyjki
macicy utrudniajacego migracje plemnikéw. U mezczyzn dochodzi do
niedrozno$ci lub zaniku nasieniowodéw (CAVD, ang. Congenital
Absence of the Vas Deferens) , dlatego obnizona ilos¢ plemnikéw
(ponizej 15 min/ml) jest istotnym wskazaniem do wykonania badania.
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Ryc. 1 Mutacja F508del w badaniu CFTR. Przykiad obrazu elektroforetycznego dla

mutacji w ukfadzie heterozygotycznym. W badanym materiale genetycznym obecna jest

zaréwno wersja prawidlowa genu, jak i kopia z mutacjg (kolor czerwony).
Mucowiscydoza jest jedng z najczestszych chordb genetycznie
uwarunkowanych: w Europie 1 przypadek na 2000-3000 urodzen.
Dziedziczy sie w sposéb recesywny, tzn. w przypadku
odziedziczenia zmutowanego wariantu genu CFTR tylko od jednego
z rodzicow potomstwo heterozygotyczne staje sie jedynie
bezobjawowym ,nosicielem” mutacji. Bezobjawowych nosicieli
mutacji w genie CFTR jest w Polsce 1,5 miliona oséb. Z tego
wzgledu pozytywny wynik badania CFTR u jednego z partneréw jest

wskazaniem do wykonania badania u drugiego. Najczestszymi
mutacjami w genie CFTR wystepujacymi w Polsce sa; F508del oraz
dele2,3 (21kb).

Zmiany w obrebie genu CFTR sg czynnikiem wplywajagcym na
parametry ptodnosci, wspdinym dla kobiet i mezczyzn. Znane sg
jednak mutacje charakterystyczne dla kazdej z ptci.

Nieptodno$¢ meska - Detekcja delecji na diugim ramieniu
chromosomu Y (AZF)

Badanie umozliwia wykrycie mikrodelecji (ubytkéw w materiale
genetycznym) w regionach AZF (ang. azoospermia factor)
znajdujacych sie na diugim ramieniu chromosomu Y niemozliwych do
wykrycia metodami cytogenetycznymi. W rejonie AZF chromosomu
Y znajdujg sie geny kodujgce biatka zaangazowane
w spermatogeneze czyli w proces powstawania plemnikow.
Obecno$¢ mikrodelecji w obszarze AZF chromosomu Y powoduje
dysfunkcje biatek odpowiedzialnych za prawidtowg produkcje
plemnikow. Szacuje sie, ze okoto 25% mezczyzn z zaburzeniami
ptodnosci posiada mikrodelecje w obrebie rejonu AZF. Mutacje
w regionie AZF sg przyczyng obnizonych parametrow nasienia czyli
tzw. azoospermii lub cigzkiej oligospermii, 0znaczajacej odpowiednio
brak lub bardzo niska liczbe plemnikéw w nasieniu. Zmiany (delecje)
w obrebie rejonu AZF przekazywane sg potomstwu w linii meskiej.

ZAPAMIETAJ !

Nieptodno$¢ moze mie¢ réwniez poditoze genetyczne!

Do wykonania badan z zakresu biologii molekularnej nie jest
potrzebne wczesniejsze przygotowanie pacjenta.

Badanie wykonujemy po pobraniu krwi peinej zylnej do
probowki z EDTA.

Czy posiew i badanie ogdlne moczu mozna wykonac z jednej probki?
Odpowiedzi nalezy udzielic za posrednictwem formularza
dostepnego na stronie: www.invicta.pl/konkurs.
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